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Rozpoznanie: Padaczka z napadami polimorficznymi lekooporna.
Obserwacja w kierunku choroby neurometabolicznej.

Leczenie: Depakina chronosphera, Topamax, Clonazepam, Xyzal, Sinqulair

EPIKRYZA
3.5-letni chiopiec bez obciazen ciazowo-porodowych i rodzinnych przyjety celem diagnostyki stanéw napadowych i regresu
psychoruchowego. Z wywiadu wynika, ze rozw6j dziecka byt prawidtowy do ok.2.5rz. W marcu 2011w stanie petnego zdrowia
wystapil pierwszy napad padaczkowy z niewydolnos$ciag oddechowa (poczatkowo zawgzona $wiadomo$é, odruchy kaszlowe, potem
uogolnione drgawki), z tego powodu chtopca hospitalizowano w OIOM i Oddziale Pediatrycznym. Wykonane TK glowy nie
wykazato zmian. Do leczenia wiaczono Depaking chronosphera uzyskujac bardzo dobra kontrole napadéw do grudnia 2011, wowczas
poijawily sie krotkie epizody rotacji gatek ocznych ku gérze o narastajacej czgstosci, ponadto marcu 2012 powtdrzyt si¢ napad
drgawek uogdlnionych . Do leczenia wiaczono Keppre, mimo to obserwowano liczne mioklonie gatek ocznych z nieswiadomoscia i
opadaniem glowy (kilkadziesiat razy na dobe). W trakcie dalszej modyfikacji leczenia odstawiono Keppre i wprowadzono Topamax-
bez efektu, a nastepnie dotaczono Clonazepam w niewielkiej dawce. Z relacji rodzicow wynika, ze wraz z pojawieniem si¢ znacznej
liczby napad6w nastapit regres intelektualny i ruchowy dziecka.
Przy przyjeciu do oddziatu dziecko spowolniale, stabo nawiazuje kontakt stowny, skupiony na wiasnych czynnosciach nie speinia
polecen. W badaniu fizykalnym : obrzgk, zasinienie i otarcie naskérka prawego policzka. W badaniu neurologicznym chéd chwiejny
na szerszej podstawie, ataksja koniczyn, uogélnione obnizenie napigcia migéniowego. W badaniu okulistycznym bez odchylen.
Wyniki podstawowych bada laboratoryjnych wypadty prawidtowo. Poziom VPA w granicach terapeutycznych. Zapis EEG
nieprawidtowy z licznymi uogélnionymi zmianami napadowymi. W badaniu wideometrycznym zarejestrowano kilkakrotnie
mioklonie powiek z nie§wiadomoscia i opadaniem glowy. W badaniu MR glowy zaburzenia sygnatu istoty biatej o charakterze
leukoencefalopatii. Z tego powodu pobrano materiat do badan metabolicznych (GCMS, Tandem MS, VLCFA, MLD - badania w
toku. Badania przewodnictwa w nerwach obwodowych i zapis EMG prawidlowe.
Zmodyfikowano leczenie przeciwpadaczkowe, stopniowo redukowano dawke Topamaxu zwiekszajac dawki Clonazepamu, uzyskujac
systematyczne zmniejszanie si¢ iloci napadow.
Chtopca wypisano do domu w dobrym stanie ogdlnym z zaleceniami:

1. Podawanie lekéw: Depakina chronosphera: 350-0-250,
Topamax: 37,5mg-0-25mg,
Clonazepam 0,5mg: 1-1/2-1,
Xyzal - 1x5ml, Sinqulair 4 - 1 x 1tabl
2. Proponujemy dalszg redukcj¢ dawki Topamaxu w Poradni Neurologicznej.
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